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СЛАГАЕМЫЕ     ЗДОРОВЬЯ

-ШЕСТЬ ОСНОВНЫХ   
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ЕДА, РЕЖИМ ПИТАНИЯ,

ФИЗИЧЕСКАЯ  АКТИВНОСТЬ, 

СТРЕСС ВРЕДНЫЕ ПРИВЫЧКИ, 

ЭКОЛОГИЯ, ЛЕКАРСТВА
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ГЕНЫ  «ПРЕДРАСПОЛОЖЕННОСТИ» -

«мутантные» гены, наличие которых совместимо 
с жизнью человека, но которые в 
неблагоприятных условиях могут быть причиной 
различных заболеваний

Глотов О.С., 2001



ГЕНЫ  
«ПРЕДРАСПОЛОЖЕННОСТИ» -

варианты генов, которые совместимы с жизнью, но в 
неблагоприятных условиях могут провоцировать 

развитие различных заболеваний

- Гены системы детоксикации ксенобиотиков

- Гены рецепторов

- Гены - метаболические шунты  

- Гены «старения»

- Гены иммунной защиты

- Генные сети мультифакториальных  

заболеваний и др. 



ЗНАЧЕНИЕ ГЕНЕТИЧЕСКОГО ТЕСТИРОВАНИЯ

- Выделение групп риска

- Внесение корректировок в терапию

- Коррекция образа жизни и тренировочного процесса

ГЕНЕТИЧЕСКОЕ ТЕСТИРОВАНИЕ – ЭТО:

-Метод прямого выявления мутации

-Не зависит от функционального состояния 

организма

-На основании полученных данных можно 

сформировать план обследования и 

профилактических мер

Глотов О.С., 2001



ГЛАВНЫЕ ПРОБЛЕМЫ    

ПРЕДИКТИВНОЙ МЕДИЦИНЫ

1. Достоверность результатов генетического 
тестирования наследственной предрасположенности

2. Выявление всех генов , ассоциированных с

конкретным МФЗ 

3. Адекватная интерпретация результатов

Глотов О.С., 2001



Исследования генов-кандидатов

• Гипотеза -> генетические исследования

• Анализ ассоциации

• Точечные полиморфизмы (SNPs)

• До недавнего времени – органичивались 

тестированием 1-2 функциональных вариантов 

(nsSNPs).

• После выхода в свет HapMap – вместо 

функциональных вариантов стали типировать

ключевые полиморфизмы (tagSNPs) (максимальное 

«покрытие» гена-кандидата)

Глотов О.С., 2001



Частота аллели различна 

в группе пациентов и в 

здоровой популяции

Аллель T

Аллель C

Пациенты (Cases)

Контроль (Controls)

Анализ ассоциации - методика (1)

Проблема: ложно-положительная 

ассоциация из-за различий между 

пациентами и контрольной группой, 

не связанных с заболеванием

Популяционное исследование: case-control association studies

Глотов О.С., 2001



Genome-wide association studies (GWAS)

Fine-mapping of linkage region

(positional candidate genes)

Disease-associated

pathway

Методики поиска генов комплексных заболеваний

4. Полногеномное 

сканирование

3. Позиционное клонирование с 

последующем анализом 

ассоциаций

1. Одиночные гены-кандидаты

2. Гены, связанные друг с другом в 

патогенезе заболевания

Single

candidate 

gene

Genome-wide sequencing

5. Полногеномное 

секвенирование
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Сканирование генома (GWAS)

• Genome-wide association study (GWAS)

• Анализ ассоциации. Используется большое количество 

маркеров на всех хромосомах.

• Две основные конкурирующие фирмы (поставщики 

оборудования) – Illumina и  Affymetrix

• Первый GWAS в целиакии (Англия) – Illumina 317K (317,000 

SNPs)

• Текущие исследования – GWAS в Голландии, Италии, 

Финляндии и Англии – Illumina 670 quad bead chip (540,000 SNPs 

+ CNV (copy-number variations – области делеций и дупликаций)

Глотов О.С., 2001



Методика полногеномного сканирования

Глотов О.С., 2001



European Human Genetic 

Conference 2009,Vienna 

Семинар : GWAS or not to GWAS?

Основные средства  научных программ в рамках 

(GEN2PHEN) и коммерческих фирм, проводящих 

генетическое тестирование, следует  тратить на 

выяснение клинической значимости результатов 

генетического тестирования наследственной 

предрасположенности

Глотов О.С., 2001





43-я ежегодная конференция по генетике человека 

(43th European Human Genetics Conference, ESHG 

2011) проходила в городе Амстердам, Нидерланды 

с 28 мая по 31 мая 2011 года. 

Глотов О.С., 2001



Хочется отметить значительный размах проводимого 

мероприятия: количество зарегистрированных участников 

составило более 2200 человек (2129 постерных докладов) 

из Европы, Америки, Японии, Китая и других регионов 

мира (к сравнению в 1989 году было 350 участников и 185 

постерных докладов). Пленарные лекции читали ведущие 

мировые ученые. 

Глотов О.С., 2001



Чипы нового поколения позволяют изучать тысячи генов 

одновременно (так называемый EXOM). С помощью 

данного метода мы можем расшифровать всю кодирующую 

последовательность изучаемых генов за несколько часов. 

Сейчас такие исследования проводят в основном для 

поиска мутаций  у пациентов с редкими заболеваниями. 

Глотов О.С., 2001



Для тех кто хочет публиковаться в Европейском 

журнале по генетике человека привожу их IF. 

Глотов О.С., 2001



Важно подчеркнуть, что особый акцент исследований 

сосредоточен на анализе генетического материала с 

помощью биочипов нового поколения, позволяющего в 

краткое время получить полную кодирующую 

нуклеотидную последовательность генома человека в 

течении 2-3 часов (Приборы фирм Life technologies и 

Roche). 

Глотов О.С., 2001



Причем большинство полногеномных исследований 

сейчас проводятся в Китае!!!

Глотов О.С., 2001



Unraveling the Dutch genome in health and disease

C. Wijmenga;

Faculty of Medical Sciences, Department of Medical 

Genetics, University

Medical Center Groningen, Groningen, Netherlands.

Глотов О.С., 2001



Exploring the invisible world using metagenomics: 

systemic analysis of the ecosystem ‚human gut‘

P. Bork;

Structural and Computational Biology, European Molecular 

Biology Laboratory

(EMBL), Heidelberg, Germany.

Глотов О.С., 2001



Sequencing Thousands of Human Genomes

G. Abecasis;

Center for Statistical Genetics, Department of Biostatistics, 

University of Michigan, Ann Arbor, MI, United States.

Глотов О.С., 2001
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Functional genomics in individuals: Understanding biology

using intra-species comparisons.

E. Birney;

European Bioinformatics Institute, Wellcome Trust Genome 

Campus, EMBL Outstation - Hinxton,, Cambridge, United 

Kingdom.
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